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先天性代謝異常疾患群についての検討 

研究分担者：奥山 虎之（国立成育医療研究センター病院 臨床検査部長） 

 

A. 研究目的 

小児慢性特定疾患（小慢）の登録データと日本

先天代謝異常学会患者登録委員会が運用する

『先天代謝異常症患者登録制度 JaSMIn（Japan 

Registration System of Inherited and Metabolic 

Diseases）』における疾患別患者登録数を新生児

マススクリーニング対象疾患について比較し、それ

ぞれの登録制度の相違について考察する。 

 

B. 研究方法 

データクリーニング後の小児慢性特定疾患（小

慢）の登録データと JaSMIn における新生児マスス

クリーニング対象疾患の疾患別患者登録数を比較

した。なお、JaSMIn には、20 歳以上の患者も登録

されているので今回の検討では、20歳以下の患者

に限定し、比較検討を行った。 

 

（倫理面の配慮） 

JaSMInは国立成育医療研究センターの倫理委

員会の承認を得ている（受付番号 569、平成 24 年

5月 21日付け） 

 

C. 研究結果 

小慢の新生児マススクリーニング対象疾患の疾

患別登録数を【図 1】に、JaSMIn の疾患別登録数

を【図 2】に示す。図 1 に示すように、小慢では、

フェニルケトン尿症（51.1％）が最も多く、メチルマ

ロン酸血症（14.9％）、プロピオン酸血症（8.5％）、

メープルシロップ尿症（5.0％）が多数を占めていた。

これに対して、図 2 に示すように、JaSMIn の登録

状況では、フェニルケトン尿症（50.5％）が最も多く、

メチルマロン酸血症（19.7％）とプロピオン酸血症

（20.2％）がほぼ同数で、メープルシロップ尿症

（7.4％）のそれに次いで多数であった。 

 

D. 考察 

疾患により若干の差はあったものの全体に対す

る疾患登録数の割合はほぼ同じ傾向を示し、疾患
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登録総数では、小慢が JaSMIn の約 2 倍であった。 

これは、昨年検討したムコ多糖症とも一致する

成績であった。小慢の登録では医療費助成が受

けられるという患者家族への直接のメリットがある。

これに対し JaSMInは、登録により研究が促進する

可能性があるという専門医の説明に理解を示した

患者家族が自らの意思で登録する自己登録制度

（Self‐registration）であり、患者家族には小慢のよ

うな直接的なメリットはない。これを考慮すると、2倍

という登録者数の差は大きなものではないと思わ

れる。 

特筆すべきは、疾患ごとの登録数に両者で大き

な差がなかったことである。これは、いずれの登録

制度も日本人患者の罹患者数の傾向をある程度

正確に反映している可能性を示唆している。 
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F. 知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許情報/実用新案登録/その他 
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図 1小慢の NBS対象疾患の疾患別登録数 

 

図 2 JaSMInの NBS対象疾患の疾患別登録数 


